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Jogi nyilatkozat: Ez a betegut az NF1 vagy annak gyanuja esetén kdvetendé klinikai és diagnosztikai folyamat éltaldnos attekintésére szolgdl. Nem helyettesiti az egyéni klinikai és genetikai tanacsadast egy szakértéi kozpontban. Nem célja tovabba az NF1 Osszetett allapotabdl fakadé valamennyi specidlis kihivas részletes bemutatasa sem. A
konkrét klinikai iranyelvek, diagnosztikai kritériumok és ndmenklattra révid idén belil valtozhatnak, ezért ebben a betegutleirdsban csak hivatkozésként szerepelnek. A betegut utmutatoként hasznalhato a klinikusok szdmara a beteg személyre szabott Utjdnak (személyre szabott ellatds) megbeszéléséhez.
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(Klinikailag) igazolt NF1-es beteg Az
NF1 diagnézisat a 2021-ben frissitett
diagnosztikai kritériumok alapjan kell
feldllitani.

Az NF1 diagnozisanak megerdsitése utan
javasolt, hogy a beteget NF1-re
specializalodott szakért6i kozpont
multidiszciplinaris csapata kdvesse. Az
ERN GENTURIS NF1 care pathway can
utmutatoként hasznélhaté a megfeleld,
személyre szabott ellatas biztositdsdhoz
(www.genturis.eu, thematic disease
groups, NF1, care pathway).

Az NF1 megjelenése

Fontos megjegyezni, hogy a hat évnél
fiatalabb gyermekek nem feltétlendil
teljesitik az NF1 diagnosztikai kritériumait.
Az elsé borelvaltozésok (café-au-lait
foltok) gyakran sziiletéstdl hat hénapos
korig jelennek meg. Hat éves kor felett a
diagnosztikai kritériumok altalaban
egyértelmden felismerheték. Enyhe
tiineteket mutaté sziilénél el6fordulhat,
hogy csak felnéttkorban allapitjak meg az
NF1-et, miutan a gyermeknél
diagnosztizaltak a betegséget. Mas
dllapotok is jarhatnak “tejeskavé-szerd”
foltokkal, ezeket is figyelembe kell venni.

Az NF1 megjelenése

Az NF1 penetranciaja kozel 100%, ami azt
jelenti, hogy szinte minden felnétt, aki
hordozza a betegséget okozd génvarianst,
mutatni fogja a betegség tiineteit, jeleit.
Az NF1 megjelenési formai személyenként
jelentésen eltérhetnek, életkorfiiggok, és
id6vel sulyosbodhatnak. Nehéz elére
megjésolni, hogy az NF1 enyhe vagy
sulyos hatassal lesz az érintettre, illetve
milyen egészségligyi problémak alakulnak
ki az id6 muldsaval — még

ugyanazon csalad NF1-ben érintett tagjai
kozott is. Az NF1 gyanujat mindig fel kell
vetni, ha egy személynél teljestilnek a
diagnosztikai kritériumok.
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Miutan az NF1 diagnézisa megsziiletett (vagy hat évnél fiatalabb
gyermek esetében felmeril a gyanu), a betegek NF1-re
specializalédott szakértéi kozpontba irdnyithatdk részletesebb
tajékoztatas céljabdl. Itt informaciét kapnak a sajat és/vagy gyermekiik
ellatasat feltigyeld szakorvosrol is.

A betegeknek és csaladjuknak részletes tajékoztatdsra van sziikség az
alabbiakrol:

- az NF1 klinikai megjelenései és természetes lefolyasa

- sz(irés és utankovetés

- az NF1-re jellemz6 diagnosztikai és terapids lehetéségek a betegség
megjelenése alapjan

- a reprodukciés és genetikai tandcsadas folyamata és a csiravonal-
vizsgélat lehetséges kbvetkezményei a beteg és csalddtagjai szdmara

- a genetikai vizsgalat lehetséges eredményei

- csaladtervezés

- az NF1 diagndzis jogi, tarsadalmi, biztositasi és pénziigyi vonzatai

- érzelmi tdmogatds, és betegtarsi tdmogatas (peer support).

Csiravonal-genetikai vizsgalat és/vagy daganatvizsgalat, valamint az
eredmények kozlése

Altalanos informacié a csiravonal-genetikai vizsgalatokrol:
www.coe.int/en/web/bioethics/information-brochure-on-genetic-tests-for-health-
purposes A csiravonal-genetikai vizsgélat céljai:

- A diagndzis megerdsitése és az NF1-hez hasonlé mas allapotoktdl valé elkiilonitése;

- Tanacsadas a csaladtagok szémara;

- A reprodukcios tandcsadas és reprodukciés lehetéségek felvazolasa

A csiravonal-genetikai vizsgalatnak legalabb az NF1 és SPREDT gének elemzésére kell
kiterjednie. Negativ eredmény esetén tobbféle szovetbdl vagy daganatmintaboél végzett
genetikai vizsgalat javasolt.

A csiravonal-genetikai vizsgalatok és a genotipus—fenotipus 6sszefliggések a legtobb
esetben nem teszik lehetévé az NF1 sulyossagénak vagy az egyéni szévédmények pontos
elérejelzését. Mozaikos NF1 esetén egyénre szabott megkdzelités szlikséges.

Genetikai vizsgalat megfontolandé minden olyan személynél, aki NF1-re utal6 jeleket
mutat, de nem teljesiti a diagnosztikai kritériumokat, vagy hat évnél fiatalabb gyermek. Az
eredmények kozlésére kizarélag genetikai tandcsadas keretében kertlhet sor.

Fontos: A negativ DNS-eredmény nem zarja ki az NF1 lehet6ségét. Az NF1 diagndzisat a
2021-ben frissitett diagnosztikai kritériumok alapjan kell felallitani.

Az NF1 lehetséges szovodményeinek és klinikai megjelenéseinek altalanos monitorozasa
Az NF1 fokozza a daganatok kialakulasanak kockazatat, érinthet mas szerveket is (pl. csontok, sziv- és érrendszer), valamint kognitiv és szocialis-érzelmi nehézségeket okozhat. Emiatt az NF1-

“Guidelines and pathways").

Klinikai megjelen ési formak- és életkor-specifikus utankovetés és kezelés (tanacsadas)
Az utdnkovetést szakorvosnak kell végeznie az NF1 szakért6i kdzponttal egylittmiikodésben.

A klinikai megjelenési formakban specifikus utdnkévetést mindig személyre szabottan, az adott dllapota és a beteg egyéni sziikségletei alapjan kell meghatarozni. Az NF1 utdnkdvetésére
vonatkozo eurdpai szintl jelenlegi ajanlasok (mit, ki altal, milyen gyakorisdggal, és mikor sziikséges tovabbkiildés) az ERN GENTURIS NF1 care pathway oldalan talalhaték (www.genturis.eu -

Nem minden tiinet igényel specidlis kezelést, egyes elvaltozasoknal elegendé lehet a szoros megfigyelés.
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Kaszkadsziirés (tiineteket/
jellegzetességeket mutato
vérrokonok vizsgalata)

A kaszkadsz(irés soran genetikai
tandcsadast és csiravonal-genetikai
vizsgalatot végeznek azoknal a
vérrokonoknal, akiknél fennall az NF1
oroklésének kockazata. Az elséfoku
rokonok esetében 50% az érintettség
valészintsége. Mivel az NF1
penetranciaja kozel 100%, szinte
minden felnétt hordozé mutatja a
betegség klinikai jeleit. A betegséget
okozo génvarians nem minden
esetben 6roklédik a szuléktol;
eléfordulhat, hogy de novo, azaz
Ujonnan jelenik meg egy klinikailag
NF1-es beteg genetikai allomanyaban.
NF1 nem valészinu olyan
csaladtagoknal, akiknél nincsenek a
betegségre utalé klinikai jelek.

ben érintett személyek szamara specifikus szlirési és utankovetési programok Iéteznek. Ezek orszagonként eltérhetnek. A betegeknek javasolt, hogy kezel6orvosuktol vagy egy szakértéi
kozponttdl kérjenek tajékoztatast a sajat orszagukban érvényes ajanlasokrél. Az NF1 utankdvetésére vonatkozo, eurdpai szint jelenlegi ajanlasok (mit, ki altal, milyen gyakorisaggal, és mikor
sziikséges tovabbkildés) az ERN GENTURIS NF1 care pathway oldalon taldlhatok. Az alabbiakat foglalja magaban:
- Daganatok sz(irése és felismerése NF1-ben érintett személyeknél (ERN GENTURIS NF1 pocket guide: www.genturis.eu - “Guidelines and pathways”).

- A betegség nema daganatos klinikai megjelenési formainak utankovetése (ERN GENTURIS NF1 care pathway: www.genturis.eu - “Guidelines and pathways”).
- Fokozott figyelem a pszichés, szocidlis, és érzelmi tlinetek megjelenésére NF1 esetén.

A betegeknek és csaladjuknak pszichoedukacidra van sziikségiik ahhoz, hogy megértsék a diagnozist és meg tudjanak kiizdeni annak kdvetkezményeivel, valamint a rendelkezésre all6 kezelési
lehetéségekkel. A pszichoedukaciot proaktivan kell felajanlani, a pszicholégus pedig a multidiszciplinaris csapat tagjaként vesz részt az ellatasban. A betegek és csaladtagjaik tobb alkalommal,
kilonbozd élethelyzetekben is igényelhetnek tdmogatast, példaul uj daganatos betegség diagndzisakor, csaladtervezés soran vagy kezelési dontések meghozatalakor.

Reproduktiv életkorban az érintetteknek genetikai tandcsadas javasolt a csaladtervezés és a reprodukcios lehet6ségek attekintése céljabdl. A prenatalis vizsgalatok és a preimplantacios
# genetikai tesztelés lehet6ségei szintén megvitathatdk, de ezek elérhetésége, valamint jogi és etikai szabalyozasa orszagonként véltozo.

Betegtarsi tamogatas és tarsadalmi részvétel

Oktatasi és munkahelyi tamogatas: 1Javasolt, hogy a gyermekeknél ismételt neurokognitiv vizsgalat torténjen a tanuldsi nehézségek felismerése érdekében (az NF1-ben érintettek kb. 50%-anal jelentkeznek

tanulasi problémdk). Leggyakrabban az aldbbi teriiletek érintettek: - memdria, - figyelem, — vizuomotoros funkciok, — térbeli tdjékozddas. Emellett el6fordulhatnak informacidfeldolgozési nehézségek, valamint
a végrehajto funkciok zavara is, amelyek a tervezést, szervezést, figyelemiranyitast, feladatvégzést és a tarsas interakcidkat is befolyasoljak. A pedagégusokkal vagy munkahelyi vezetékkel valé szoros
egylttmukodés kulcsfontossagu, és jelentésen hozzajarulhat a mindennapi miikodés javitdsahoz.
Betegtarsi tamogatas: Sorstarsi tdmogatas is elérhetd. A betegszervezetek kiemelt szerepet téltenek be, mivel gyakran tdmogatasi programokat mukodtetnek, sorstarsi segitséget nyujtanak, és egyes
orszagokban pénziigyi tanogatast is bizt osit hatnak. A betegszervezetek lehetés éget adnak a csalddoknak arra, hogy aktivan részt vegyenek az NF1-ben érintettek jovéj ének javit dsaban. A betegszervezetek

listdj a itt érhet6 el: https://www.genturis.eu/I=eng/patient-area/patient-associations.html.
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R Az NF1 id6vel véltozatos klinikai formakban jelentkezhet, ugyanakkor progressziv jelleg, és az élet soran végig fennall a kiilonb6z6 orvosi szovédmények fokozott kockazata.
A serduil6k és fiatal felnottek hatékony atvezetése a gyermekellatasbdl a felnéttellatasba kizarolag dedikalt szakemberek bevonasaval és strukturdlt atmeneti ellatasi program keretében valésithaté meg.
Az dtmeneti elldtas célja az 6nallésag kialakulasanak elésegitése, az életmindség javitasa, valamint a tarsulé orvosi szovédmények kockazatanak csokkentése.
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